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Streszczenie
Przedstawiono dwa przypadki przepukliny mozgowej zdiagnozowanej podczas badania ultrasonograficznego
miedzy 119 - 13 t.c.
Przypadek 1.: W 12. t.c. zdiagnozowano potylicowg przepukline mézgowg o maksymalnej srednicy worka
przepuklinowego do 14mm, nie zawierajgcg tkanki mozgowej. W 35. t.c. dodatkowo stwierdzono obustronng
wentrikulomegalie. Przebieg cigzy prawidtowy. Po urodzeniu wykonano operacje neurochirurgiczng, zamykajac
ubytek. W 6. miesigcu zycia rozwdj dziecka prawidfowy.
Przypadek 2.: W 12. t.c. zdiagnozowano potylicowg przepukline mézgowg Srednicy ok. 34mm. zawierajgcg tkanke
mozgowa. Dwa tygodnie pdzniej stwierdzono obumarcie ptodu w badanu ultrasonograficznym. Pacjentka zostata
skierowana do szpitala rejonowego celem indukcji poronienia.
Przeanalizowano przebieg cigzy w obu przypadkach i omdwiono algorytmy postepowania klinicznego
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Abstract:

The authors present two cases of encephalocele, diagnosed at 11+°—13*¢ wks scan.

Case 1: Occipital encephalocele (max diameter 14 mm) without brain tissue was diagnosed at 12 wks. At 35 wks
bilateral ventriculomegaly was additionally found. The course of pregnancy was uneventful. Encephalocele was
closed surgically soon after delivery. Normal neonatal development at 6 months of age was confirmed.

Case 2: Occipital encephalocele (max diameter 34mm) containing brain tissue was diagnosed at 12 wks. Two
weeks later fetal demise was confirmed during ultrasound examination. Uncomplicated induction of abortion was

performed locally.

The outcome and possible clinical scenarios in both cases, together with review of literature, are presented in the

article.
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Wstep

Przepukling mézgowa nazywamy przemieszczenie fragmen-
tu zawarto$ci czaszki poprzez ubytek w kosciach jej pokrywy.
Jest jedna z czgsciej wystgpujacych wad osrodkowego ukta-
du nerwowego. Najczgéciej wystepuje w okolicy potylicznej
(w okoto 75% przypadkoéw) a nastgpnie czotowej, ciemieniowej
i nosowo-gardtowej. Przepuklina mozgowa wystepuje z czg-
sto$cia ok. 1:2000 zywych urodzen. W wigkszosci przypadkow
wystepuje sporadycznie, ryzyko nawrotu nie przekracza 5%.
Dziatanie teratogenne moze wykazywac wirus roézyczki, warfa-
ryna i kokaina. Opisywana jest w ponad 30. r6znych zespotach.
Najbardziej znany to zespot Meckel-Grubera, w ktérym z poty-
licznemu encephalocele towarzyszy dysplazja torbielowata nerek
oraz polidaktylia. Z przepukling mézgowa czgsto wspolistnieja
inne wady osrodkowego uktadu nerwowego (m.in. wodogtowie,
iniencephalia), rozszczep wargi i podniebienia, wady serca oraz
rozszczep kregostupa [1].

Przed rozpowszechnieniem diagnostyki ultrasonograficznej
podstawowa metoda skriningowa w otwartych wadach osrodko-
wego ukladu nerwowego byla ocena poziomu alfafetoproteiny
(AFP) w ptynie owodniowym oraz w surowicy cigzarnej. Meto-
dy te zostaly wprowadzone w latach 70. ubieglego wieku [2, 3].

Po raz pierwszy wykorzystano ultrasonografi¢ do diagnosty-
ki wrodzonych wad o$rodkowego uktadu nerwowego w pierw-
szym trymestrze cigzy pod koniec lat 80. ubieglego wieku.
W 1988 roku Benaceraff i wsp. rozpoznali przepukling mézgowa
u ptodu w trakcie badania poprzedzajacego wykonanie biopsji
kosmowki [4].

Opis przypadku 1

Pacjentka W.J., lat 36 zglosita si¢ w 12 tygodniu 2. ciazy
w celu przeprowadzenia badania ultrasonograficznego w ramach
diagnostyki prenatalnej. Wywiad bez istotnych obciazen. W 9.
tygodniu ciazy w innym o$rodku wykonano przezpochwowe ba-
danie USG ocenione jako prawidlowe.

W badaniu ultrasonograficznym stwierdzono obecno$é po-
jedynczego ptodu, CRL = 64mm (co odpowiada 12 tyg. i 4 dni).
Zdiagnozowano potylicowa przepukling mézgowa o maksymal-
nej $rednicy worka przepuklinowego do 14mm, nie zawierajaca
tkanki mézgowe;j. (Rycina 1).

Szeroko$¢ przeziernosci karku wynosita 1,9mm (<90perc).
Pozostale struktury anatomiczne ptodu mozliwe do oceny w 12
t.c. byly prawidlowe. Zaproponowano wykonanie amniopunkcji
1 oznaczenie kariotypu, na co cigzarna nie wyrazita zgody. Dalszy
przebieg ciazy bez powiktan.
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W badaniu ultrasonograficznym w 20. t.c. stwierdzono pra-
widlowa budoweg anatomiczna ptodu poza opisywanym wczes-
niej ubytkiem w kosci potylicznej. W 25. t.c. przeprowadzono
probe oceny ubytku kostnego oraz morfologii przepukliny przy
zastosowaniu badania 3D. Srednica worka przepuklinowego
wynosita od 26mm w badaniu 3D, do 31mm w badaniu 2D.
(Rycina 2).

Ubytek w kosci w badaniu 3D mial nieregularny ksztatt i nie
przekraczal 9mm $rednicy. (Rycina 3). Nie stwierdzono wentri-
kulomegalii.

W 35. t.c. stwierdzono symetryczne poszerzenie komor
bocznych moézgu do 15mm. (Rycina 4).

Najwigkszy wymiar worka przepuklinowego wynosit 42mm,
przepuklina zawierala opony, nie stwierdzono obecnosci tkanki
moézgowej, maksymalny wymiar ubytku w badaniu 3D wynosit
28mm. (Rycina 5).

Pt6d wykazywat prawidlowa ruchliwo$¢. Biometria byta
zgodna z czasem trwania ciazy wedlug daty ostatniej miesiacz-
ki. W kolejnym badaniu w 38. t.c. poszerzenie komor bocznych
mozgu pozostawalo na niezmienionym poziomie.

W 38. t.c. rozpoczgla sig¢ regularna czynnos$¢ skurczowa.
Ze wzgledu wadg osrodkowego ukladu nerwowego u ptodu,
wykonano cigcie cesarskie. Urodzono donoszonego noworodka
plci meskiej o masie 3300g (Apgar 1’ — 10 pkt., 5° — 10 pkt.).
(Rycina 6.).

Noworodka w pierwszej dobie zycia przekazano do Kliniki
Neurochirurgii Centrum Zdrowia Dziecka, gdzie zostat poddany
operacji neurochirurgicznej. Przebieg pooperacyjny bez powi-
ktan. Rozwdj dziecka w 6 miesiacu zycia prawidtowy.

Opis przypadku 2

Pacjentka M.P., lat 25, pierwiastka w 12. t.c. zglosita si¢ do
przeprowadzenia badania ultrasonograficznego w ramach diagno-
styki prenatalnej. Dotychczasowy przebieg ciazy bez powiktan.

W badaniu ultrasonograficznym stwierdzono obecnos¢ po-
jedynczego ptodu, CRL = 66mm, co odpowiada 12 tyg. i 6 dni.
Podczas badania przezbrzusznego i przezpochwowego zdiag-
nozowano przepukling moézgowa potylicowa $rednicy okoto 34
mm. zawierajaca opony i tkanke mézgowa (Ryciny 7-8).

Szerokos¢ przeziernosci karku wynosita 2,2mm (<90 perc.).
Doktadna ocena twarzoczaszki ze wzgledu na potozenie ptodu
i jego mata ruchomos¢ byta niemozliwa. Pozostale struktury ana-
tomiczne ptodu mozliwe do oceny w 12 t.c. byly prawidlowe. Za-
proponowano wykonanie amniopunkcji i oznaczenie kariotypu,
na co cigzarna nie wyrazita zgody.
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Rycina 1. Przypadek 1. Worek przepuklinowy w 12. t.c. (14 mm). Rycina 4. Przypadek 1. Poszerzenie komor bocznych mézgu - 35. t.c.

Surface
Than/Qual high2
B63° VS0
Mix50/50

10 Real Time

Rycina 2. Przypadek 1. Worek przepuklinowy w 25. t.c. (26 mm). Rycina 5. Przypadek 1. Ubytek w kosci — badanie 3D - 35. t.c.

Skeleton
Th74sQual high2
BA9° A5
Mix30/70

1D Real lime

Rycina 3. Przypadek 1. Ubytek w kosci — badanie 3D - 25. t.c. Rycina 6. Przypadek 1. Stan przepukliny po porodzie - 38. t.c.
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W 14 tygodniu cigzarna zglosita si¢ na kontrolne badanie ul-
trasonograficzne, w ktérym nie stwierdzono czynno$ci serca pto-
du. Pacjentka zostala skierowana do szpitala rejonowego celem
indukcji poronienia. Zabieg bez powiktan.

Dyskusja

Rozpoznanie przepukliny moézgowej podczas badania ultra-
sonograficznego wykonywanego w pierwszym trymestrze ciazy
jest mozliwe juz od konca lat 80-tych ubieglego stulecia, kiedy to
w 1988 roku Benacerraf i wsp. opisali po raz pierwszy rozpozna-
nie tej wady w 12 tygodniu ciazy.

Wezesna diagnostyka tej anomalii ma szczego6lne znacze-
nie w przypadku podejrzenia wystgpowania wad zlozonych
lub zespotdw chorobowych. Jest to zwiazane ze ztym rokowa-
niem, czgstym w takich przypadkach. Postawienie rozpoznania
W pierwszym trymetrze ciazy jest szczegoélnie istotne w zespole
Meckel-Grubera, gdzie przepuklinie mézgowej towarzyszy wada
nerek, prowadzaca w 2. trymestrze ciazy do bezwodzia, co utrud-
nia diagnostyke. Dzieci te ging najczgsciej w pierwszych dobach
zycia.

W pismiennictwie znajdujemy prace opisujace mozliwo-
$ci zastosowania badania ultrasonograficznego i fetoskopii we
wczesnej diagnostyce tych anomalii [5-7]. Zespdt Meckel-Gru-
bera dziedziczy si¢ autosomalnie recesywnie, ryzyko powtor-
nego wystapienia wynosi 25%. Jest wskazaniem do diagnostyki
prenatalnej w pierwszym trymestrze [8].

W ostatnich latach rosnie znaczenie rezonansu magnetycz-
nego w diagnostyce izolowanej przepukliny mézgowej oraz ze-
spotu Meckel-Grubera. Dotyczy to zwlaszcza przypadkow o nie-
typowym przebiegu (bliznigta syjamskie) [9] Iub probleméw
diagnostycznych w 2. i 3. trymestrze spowodowanych bezwo-
dziem [10].

Postgpowanie kliniczne w przypadkach wystgpowania tej
anomalii jest $ci$le zwiazane z rodzajem encephalocele. W przy-
padkach takich jak opisany przez nas jako pierwszy, kiedy prze-
puklina jest o stosunkowo niewielkiej objgtosci i nie zawiera
istotnych struktur mézgowia rokowanie jest dobre. Ze wzgledu
na ryzyko wspotistnienia zaburzen chromosomowych (np. triplo-
idia, trisomia 13) niezbgdna jest ocena kariotypu [11, 12].

Wskazane sa takze okresowe badania ultrasonograficzne
monitorujace stan ptodu. Objawami pogarszajacymi rokowanie
jest narastajace matoglowie oraz pojawienie si¢ w worku prze-
puklinowym nowych elementéw moézgowia. Preferowanym,
bardziej oszczgdzajacym sposobem porodu w takich sytuacjach
jest elektywne cigcie cesarskie. W przypadkach gdy przepuklina
nie zawiera struktur mozgowych lub zawiera niewielka ich ilos¢,
rokowanie co do prawidtowego rozwoju umystowego jest dobre
(okoto 50% dzieci rozwija si¢ prawidtowo).

Analiza pierwszego przypadku wskazuje na prawidtowy al-
gorytm prowadzenia ciazy, jedynym odstgpstwem byt brak in-
wazyjnej diagnostyki prenatalnej ze wzgledu na brak akceptacji
przez ci¢zarna.

Z zupetnie inna sytuacja klinicznag mamy do czynienia w dru-
gim opisywanym przez nas przypadku. Objetos¢ przepukliny
byla znacznie wigksza, zawierata ona tkanke mozgowa, istniato
takze podejrzenie nieprawidlowosci dotyczacych osrodkowego
uktadu nerwowego i czaszki. Obumarcie plodu uniemozliwito
dalsza diagnostyke, ale bardzo duza zawartos$¢ tkanki mozgowej
w worku przepuklinowym sugerowata letalny charakter wady.
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Rycina 8. Przypadek 2. Przepuklina mbzgowa — obraz 3D w 12. t.c.

W takich przypadkach wlasciwym postgpowaniem jest za-
proponowanie cigzarnej inwazyjnej diagnostyki prenatalnej,
a nastepnie, w zalezno$ci od rokowania, rozwazenie opcji zwia-
zanych z kontynuacja ciazy lub jej terminacja.

Wprowadzenie ultrasonografii 3D poprawia czulo$¢ bada-
nia, zwlaszcza w pierwszym trymestrze ciazy. Ulatwia takze cig-
zarnej lepsze zrozumienie istoty wystgpujacej patologii [13, 14].

W pierwszym opisywanym przypadku wada wystapita u ko-
biety w 36 r.z., a w drugim cigzarna miala tylko 25 lat.
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Wystegpowanie nie tylko aberracji chromosomowych, ale

takze wielu wad wrodzonych wystepujacych sporadycznie takze
u kobiet mtodych, wskazuje na konieczno$¢ objgcia wszystkich
cigzarnych nieinwazyjna diagnostyka prenatalna.

Obecnie w ramach powszechnego systemu ubezpieczenia

zdrowotnego, a konkretnie Programu Diagnostyki Prenatalnej,
tylko cigzarne powyzej 35. r.z., maja zapewniony bezptatny do-
stgp do badan ultrasonograficznych wykonywanych przez leka-
rzy majacych odpowiednie przeszkolenie w zakresie wykonywa-
nia badan ultrasonograficznych migdzy 11*° - 13" t.c. [15, 16 ]
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